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論文内容の要旨 
日本における小児の骨髄異形成症候群(以下 MDS)の染色体所見と臨床的特徴を解析した。1990 年
から 2000 年の間に MDS と診断された 15 歳以下の患者のデータを 234 施設の小児血液専門医から
後方視的に集めた。報告された 277 例の小児 MDS 患者のうち 255 例で染色体分析の結果が得られ
た。FAB 分類による病型別の患者数は、不応性貧血(RA)及び鉄芽球性不応性貧血(RARS)67 例(24%, 
RARS は 1例のみ)、芽球増加型不応性貧血(RAEB) 51 例(18%)、移行期芽球増加型不応性貧血(RAEBt) 
51 例(18%)、慢性骨髄単球性白血病(CMML) 20 例(7%)、若年性骨髄単球性白血病(JMML) 65 例(23%)
で、それ以外の 23 例(8%)では特定の診断名がつけられなかった。この病型別頻度はこれまでの諸
外国からの報告とほぼ同様であった。発症原因を一次性、再生不良性貧血等の血液疾患や悪性腫
瘍に続発した二次性、ダウン症やファンコニ貧血等 MDS を合併しやすいとされる先天性疾患に続
発した Constitutional predisposition の３つに分けると、諸外国では二次性が 5%程度であった
のに比べ、日本では 22％と頻度が高かった。Cox 比例ハザード解析による多変量解析では FAB 分
類、発症年齢、性は予後と有意な相関はなく、発症原因は予後と相関があったが、染色体所見に
さらに強い相関があった。正常核型と異常核型の症例の 4年生存率はそれぞれ 66.0+/-4.6% と
35.9+/-4.4% (P<0.01)であった。しかしながら、異常核型の中ではトリソミー8はその他の症例
に比べて予後良好で、正常核型と変わらなかった。異常核型症例では FAB 分類と予後との関連は
なかった。異常核型の中で一番予後が悪かったのはモノソミー7で、ハザード比は 1.90(95%信頼
区間, 1.31-2.76)であった。RAEB 及び RAEBt では、複雑核型（3つ以上の染色体異常があり、か
つそのうち少なくとも 1つは染色体の構造異常であるもの）を持つ患者はその他の患者に比べて
予後が悪く、過去の報告と合致していた。またトリソミー8の患者でも複雑核型の患者がそれ以
外の患者より予後が悪かった。一方、モノソミー7の患者では複雑核型の患者とそれ以外の患者
で予後は変わらなかった。これは、モノソミー7の場合もともと予後不良であり、複雑核型のも
つ臨床的意義が相対的に少ないためと考えた。結論として、小児 MDS 患者の予後は染色体所見と
関連しており、異常核型の症例、中でも複雑核型が予後不良であることが示された。 
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